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RESUMO 


Introdução: A doença falciforme e suas variantes são distúrbios genéticos marcados pela 
presença de uma mutação da hemoglobina, tendo como resultante a hemoglobina S. A 
hemoglobinopatia SC é uma variante rara, caracteriza-se por gravidade clínica moderada, 
diferentemente da doença falciforme. Objetivo: Descrever caso de hemoglobinopatia SC 
considerando as características da afecção, particularidades da sua apresentação clínica e 
metodologia de diagnóstico. Métodos: Revisão bibliográfica nas base de dados: Scielo, Medline, 
Lilacs e consultas ao prontuário eletrônico por meio do sistema de informação e gestão 
hospitalar (SIGH). Resultados: Trata-se de paciente jovem com história de anemia crônica sem 
investigação, apresentando acometimento de diversos sistemas e órgãos. Realizada eletroforese 
de hemoglobina e ressonância nuclear magnética da coluna lombossacra, confirmando 
diagnóstico de hemoglobinopatia SC. Conclusão: Baixa incidência da hemoglobinopatia SC 
e suas peculiaridades clínicas tornaram seu diagnóstico um desafio. Exames de imagem e 
laboratoriais foram essenciais para diagnóstico e adequada condução do caso. 
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ABSTRACT 


Introduction: The sickle cell disease and its variations are genetic disorders marked by 
the presence of a haemoglobin mutation which has, as result, the hemoglobin S. The SC 
hemoglobinopathy is a rare variant and its main feature is the moderated clinic severity 
which differs from the sickle cell disease. Objective: Describe the event of Hemoglobinopathy 
SC considering the features of pathology, particularities of your clinical presentation and 
diagnostic methodology. Methods: Bibliographic review of the Scielo, Medline, Lilacs database 
and consultation of electronic patient records trough the information system and hospital 
management (SIGH). Results: This case reports a young patient with chronic anaemia historic 
without investigation presenting a number of organs and systems involved. The diagnosis of SC 
hemoglobinopathy was confirmed with the performance of hemoglobin electrophoresis and by 
a magnetic nuclear resonance of the lumbo-sacral spine. Conclusion: By the low incidence of 
the SC hemoglobin disease, its peculiarities made the diagnosis a major challenge. Image and 
laboratory examinations were essential for the diagnosis and adequate conduct of the case. 
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As hemoglobinopatias são doenças que acometem os 
genes responsáveis pela síntese das hemoglobinas.' De 
acordo com o tipo de alteração presente na hemoglobina 
(Hb), podem ser classificadas em: forma homozigótica 
SS, que é a anemia falciforme e as formas heterozigóticas, 
representadas pelas associações de HbS com outras 
variantes de hemoglobinas, tais como: HbC, HbD e as 
interações com as talassemias.? 

Estima-se que existam mais de 4 milhões de 
portadores do gene da HbS e por estarem suscetíveis 
a várias complicações a expectativa de vida torna-se 
significativamente mais curta para essa população.” 

A Hbs, quando em situações diminuição da tensão de 
oxigênio, altera a morfologia do eritrócito, dificultando a 
circulação sanguínea e provocando vaso-oclusão e infarto 
no local afetado. Tais alterações produzem isquemia, 
dor, necrose e disfunções, bem como hemólise crônica 
e danos permanentes aos tecidos e órgãos.”* Genótipos 
que produzem uma taxa menor de HbS ou uma elevação 
de HbF dificultam a polimerização e a falcização dos 
eritrócitos, reduzindo a gravidade da doença e intensidade 
das manifestações clínicas.” Na forma SC, por exemplo, 
não há hemoglobina A e os percentuais de Hb S e Hb C 
estão próximos um do outro. 

A manifestação mais comum dos doentes falciformes 
é crise vaso-oclusiva (CVO).>* Os sítios comumente 
acometidos são região lombar, fêmur e joelhos. Além 
da dor, o edema, o calor, a hiperemia e a restrição de 
movimento podem estar presentes. Alguns indivíduos 
apresentam dor severa nas extremidades e no abdômen, 
podendo simular abdômen agudo cirúrgico ou 
infeccioso.' 

O curso clínico da hemoglobinopatia SC é de 
intensidade menos grave e ocorre em uma idade mais 
avançada comparada à anemia falciforme. Suas crises 
hemolíticas são mais amenas, o baço pode persistir na 
idade adulta e a perda da função esplênica é gradual.” 

Quando o diagnóstico das anemias hereditárias é 
precoce e seu tratamento adequado, há significativa 
redução da morbidade e mortalidade.” O diagnóstico 
é feito com a identificação da HbS por meio de testes 
como a eletroforese de hemoglobina em pH alcalino e 
a cromatografia líquida de alta performance (HPLC), 
considerada padrão ouro.">* 

A hidroxiureia foi o primeiro medicamento capaz de 
prevenir complicações da doença falciforme. Sua ação 
produz efeitos benéficos como aumento da hidratação 
de hemácias e da produção de HbF e até o momento é 
considerada a terapia farmacológica de maior sucesso 
para controle da doença.*é 


Este artigo tem como objetivo relatar um caso de 
hemoglobinopatia SC em paciente jovem considerando 
as características da afecção, particularidades da sua 
apresentação clínica e metodologia de diagnóstico. 


DESCRIÇÃO DO CASO 
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Paciente de 23 anos, pardo, sexo masculino admitido 
em pronto-atendimento com quadro de lombalgia 
intensa que irradiava para abdome inferior e associada 
a dor torácica e dispneia. Ao exame admissional, referia 
dor a palpação difusa do abdômen, porém sem sinais 
de peritonite. Apresentava sinal de Laségue positivo 
bilateralmente, rigidez de nuca e membros inferiores 
levemente assimétricos. 

Em avaliação pela equipe de cirurgia geral, descartou- 
se quadro de abdome agudo. Tomografia de abdome 
total evidenciou presença de baço atrófico. Avaliado 
pela equipe de Neurologia e realizada propedêutica 
com punção liquórica e tomografia de crânio, ambas 
sem alterações. Realizados Dupplex scan venoso de 
membros inferiores, sem sinais de trombose venosa, 
e angiotomografia de tórax, que mostrou falhas de 
enchimento dos ramos subsegmentares em lobos 
pulmonares inferior e superior direitos. 

Laboratorialmente, apresentava | leucocitose 
42.000/mm”, com bastonemia 11% (4.664/mm”) 
e presença de metamielócitos 3% (1.272/mm); 
hemoglobina 6,8g/dL, hematócrito 20,2%, VCM 92,7 
fL, HCM 31,2 pg; reticulócitos de 0,3%, bilirrubina 
total 1,50mg/dL (indireta 1,10mg/dL e direta 0,4mg/ 
dL). Devido aos baixos índices hematimétricos, 
paciente foi hemotransfundido com concentrado 
de hemácias e obteve melhora dos níveis de 
hemoglobina. Interrogado sobre história pregressa de 
quadro anêmico, confirmou anemia crônica com uso 
constante de sulfato ferroso na infância, porém sem 
investigação etiológica. 

Paciente manteve quadro dor lombar e abdominal 
refratárias. Realizou Ressonância Nuclear Magnética 
(RNM) de coluna lombossacra, que evidenciou 
imagens geográficas nas vértebras com maior 
envolvimento das porções posteriores dos corpos 
vertebrais, sugerindo possibilidade de infarto 
ósseo secundário à hemoglobinopatia/trombofilia 
(Figura 1). 

Aventada hipótese de hemoglobinopatia, foi solicitada 
eletroforese de hemoglobina (Al 33,2%, A2 3,4%, F 
2,1%, S 30,9%, € 30,4%), confirmando diagnóstico de 
hemoglobinopatia SC. 
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FIGURA 1. RNM da coluna lombossacra evidenciando imagens geográficas nas vértebras com maior envolvimento das 
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Paciente foi avaliado por hematologista, que 
recomendou hemotransfusão e uso contínuo de ácido 
acetilsalicílico (AAS) 100mg e ácido fólico 5mg em doses 
diárias. Evoluiucom melhorasignificativado quadro álgico, 
da dispneia e sem maiores limitações para deambular. 
Após alta hospitalar, mantém acompanhamento 
ambulatorial em serviço de hematologia. 
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A prevalência da doença falciforme no Brasil ainda é 
pouco definida e varia entre as regiões por estar ligada 
à formação étnica de cada uma delas. Está associada 
a complicações agudas e crônicas e, por isso, na 
suspeita de anemia hereditária, o diagnóstico precoce, 
acompanhamento médico e aconselhamento genético 
reduzem significativamente a morbidade e mortalidade 
desses pacientes. 

A hemoglobinopatia SC, variante rara da doença 
falciforme, ocorre em uma idade mais avançada do que 
a anemia falciforme e seu curso clínico é de intensidade 


porções posteriores dos corpos vertebrais (Fonte: prontuário médico). 


E 





menos grave. No caso relatado, paciente de 23 anos 
apresentou-se com acometimento simultâneo de múltiplos 
sistemas, tornando seu diagnóstico um desafio e exigindo 
a busca por diagnósticos diferenciais. Descartadas 
hipóteses potencialmente fatais como abdome agudo, 
tromboembolismo pulmonar e meningite, investigou-se a 
etiologia da anemia de caráter crônico, bem como quadro 
de lombalgia refratária. 

Exames laboratoriais evidenciaram quadro de anemia 
com padrão normocítico e normocrômico mais leve do 
que a comumente encontrada na anemia falciforme. A 
RNM de coluna lombossacra evidenciou lesões sugestivas 
de infartos ósseos, corroborando com a hipótese de 
hemoglobinopatia, logo confirmada pela eletroforese de 
hemoglobinas como padrão SC. 

Após alta e acompanhamento com hematologista, 
apresentou boa evolução, com remissão dos sintomas e 
retorno às suas atividades diárias. A proposta terapêutica 
é manter o uso do AAS como prevenção de novos infartos, 
do ácido fólico recomendado devido ao risco de hemólise 
e iniciar tratamento com hidroxiureia, visto que a droga 
é capaz de prevenir complicações e age no controle da 
doença. 
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CONCLUSÃO 
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A baixa incidência da hemoglobinopatia SC, suas 
peculiaridades clínicas e o desconhecimento desta 
comorbidade por parte dos médicos tornaram os 
exames de imagem e a eletroforese de hemoglobina 
imprescindíveis para o diagnóstico neste caso. Apesar 
do uso de AAS e ácido fólico terem contribuído com a 
melhora dos sintomas, fazem-se necessários mais estudos 
que correlacionem a utilização dessas medicações na 
evolução da doença. Por fim, entende-se que o diagnóstico 
precoce e adequado manejo clínico desta comorbidade 
são capazes de prevenir complicações e proporcionar 
melhor qualidade de vida nesses indivíduos. 
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